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Uvod: Chromozomové aberace jsou vyznamnou pfi¢inou mortality i morbidity a to v prenatalni,
perinatdlnim i postnatdlnim obdobi. Pravé na detekci nejcastéjSich chromozomovych aberaci jsou v
téhotenstvi zaméreny specialni screeningové a diagnostické metody.

Cile: Zhodnotit absolutni a relativni ¢etnost vybranych chromozomovych aberaci zachycenych
prenatalné i postnatalné. Nasledné zhodnotit efektivitu prenatalni diagnostiky u vybranych typU
diagndz a souvisejici Casové trendy.

Metodika: Retrospektivni epidemiologicka analyza populacnich dat ziskanych z Narodniho registru
vrozenych vad, ktery je soucasti Narodniho registru reprodukéniho zdravi, vedeného v ramci Ustavu
zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky. Tyto udaje jsou dopliovany o aktivni hlageni
prenatalné zachycenych diagndz, které probiha pod zastitou Spolecnosti Iékarské genetiky a genomiky
CLS JEP. Analyzovany byly nésledujici diagnézy: Edwardsiiv syndrom, Pataudv syndrom, Turnerdv
syndrom, Klinefelter(iv syndrom.

Vysledky: Nejcastéji jsou v ramci prenatalni diagnostikovany zachycovany autozomalni trizomie
(syndromy Down(v, Edwards(v a Patalv), které v dlouhodobém prehledu tvofi pfiblizné 2/3 viech
prenatalné zachycenych chromozomovych aberaci. Syndromy Turnerlv a Klinefelterlv jsou
zastoupeny méné &asto, zastupuji pFiblizné jen 8 % celého spektra. Usp&nost prenatalni diagnostiky u
Edwardsova a Patauova syndromu presahuje 90 %, u gonozomalnich aneuploidii je nizsi.

Zaveér: Diky uspéSnému zarazeni kombinovaného screeningu prvniho trimestru do prenatalni péce
doslo v Ceské republice ke zlepSeni prenatalni diagnostiky zejména autozomalnich trizomii, které jsou
zachycovany jak Castéji tak i casnéji.

Podporeno MZ CR — RVO (Fakultni Thomayerova nemocnice — FTN, 00064190).



